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Orthopedie pediatrique. Ces maladies constituent un groupe heterogene 
d'affections entratnant de fagon variable une anomalie de la croissance, 
des deformations osseuses, des limitations ou/et une hypermobilite articulaire, 
des douleurs, une fragility osseuse et/ou des elements dysmorphiques 
de la sphere cranio-faciale et des extremites. 

Quand penser a une maladie 
osseuse constitutionnelle ? 



lusieurs elements, parfois 
intriques, doivent faire 
evoquer une maladie os- 
seuse constitutionnelle : 
l’examen clinique, les radiographies 
et un bilan phosphocalcique per- 
mettent d’orienter le diagnostic. 1 
La classification internationale 
recense plus de 450 de ces maladies, 2 
dont la majorite ont un spectre de 
gravite tres large pouvant passer 
quasi inapergue voire etre diagnos- 
tiquee a l’age adulte. 

Anomalies de croissance 

La plupart des maladies osseuses 
constitutionnelles s’accompagnent 
d’anomalies de croissance staturale. 3 
La courbe de croissance dans le car- 
net de sante permet de les reperer. 
Pour les deficits staturaux harmo- 
nieux et d’allure isolee, une maladie 
osseuse constitutionnelle est evo- 
quee apres s’etre assure de l’absence 
d’une cause endocrinienne, diges- 
tive ou metabolique pouvant etre 
responsable du deficit de croissance. 
Le plus souvent, l’aspect est dyshar- 
monieux avec des proportions inha- 
bituelles 4 et une macrocranie rela- 
tive. La micromelie correspond a 
un deficit de croissance des os 
longs comparee a celle du tronc et la 
macroskelie a une croissance plus 
importante des os longs par rapport 
au tronc (fig. 1 . Ces parametres sont 
evalues par la mesure de l’envergure, 
du perimetre cranien et par celle du 
rapport entre le segment super ieur 
(assis) et le segment inferieur. 


Les principaux diagnostics evoques 
devant un deficit statural dyshar- 
monieux avec micromelie sont 
l’achondroplasie, le cartilage-hair 
hypoplasia et la dysplasie diastro- 
phique. Dans l’achondroplasie, le 
retard statural est modere a la nais- 
sance et s’accentue apres 1 an. 5 II est 
associe a une micromelie, une 
macrocephalie avec hypoplasie de 
l’etage moyen de la face, une main 
courte et en trident. La cyphose 
thoraco-lombaire est frequente la 
premiere annee. La dysplasie dias- 
trophique associe une micromelie a 
une fente palatine, des mains courtes, 
un pouce adductus, des pieds bots 
et une scoliose precoce. Le cartilage- 
air hypoplasia est diagnostique 
sur des mains courtes, un genu 
varum et des cheveux clairs. 

La pseudo-achondroplasie est carac- 
terisee par un deficit statural visible 
apres l’age de 1 an, des extremites 
devenant de plus en plus courtes, 
mais l’absence de particularity 
cranio-faciale 'fig. . La deformation 
du thorax en carene associee a une 
cyphose, une hyperlaxite des extre- 
mites et un genu valgum font evoquer 
une maladie de Morquio. 

D’autres maladies osseuses constitu- 
tionnelles associent egalement une 
insuffisance staturale avec des signes 
specifiques, presents des la nais- 
sance, qui orientent le diagnostic : 
etroitesse thoracique et bassin en 
trident pour les ciliopathies squelet- 
tiques (dystrophie thoracique de 
Jeune, maladie d’Ellis Van Creveld) 


ou encore un thorax court, une face 
plate et un retard d’ossification des 
branches ilio-pubiennes pour les 
collagenopathies de type II. 

II faut citer les maladies osseuses 
constitutionnelles avec avance statu- 
rale, cadre plus etroit, mais dont le 
retentissement orthopedique est 
quasi constant. Les syndromes mar- 
fanoides associent un habitus grand, 
elance, avec de longues extremites 
(arachnodactylie), des pieds plats, 
une deformation du thorax {pectus 
excavatum ou carinatum). Ils peu- 
vent pour la plupart etre associes a 
une atteinte cardiaque et ophtalmo- 
logique. 

Deformations 

La survenue de deformations sque- 
lettiques axiales et peripheriques 
postnatales doit faire evoquer les 
pathologies de surcharge lysoso- 
males avec atteinte osseuse (muco- 
polysaccharidoses [MPS] et mucoli- 
pidoses [MLP]). 

La plupart des mucopolysaccha- 
ridoses se revelent par des anomalies 
de croissance souvent majeures avec 
d’abord une croissance trop confor- 
table puis un ralentissement et enfin 
une absence de prise de faille apres 
l’age de 5 ans. Elies s’accompagnent 
d’un facies grossier d’apparition pro- 
gressive avec une hypertrichose, une 
cyphose lombaire, un flessum des 
grosses articulations et, pour cer- 
taines, des doigts en griffe, une hepa- 
tosplenomegalie et une regression 
cognitive. II existe une hernie ombi- 


198 larevuedupraticien Vol. 66 _ Fevrier 20 1 6 


TOUS DROITS RESERVES - LA REVUE DU PRATICIEN 



MISE AU POINT 

MALADIE OSSEUSE 



Figure 1. 

DYSPLASIE 
SPONDYLO- 
EPIPHYSAIRE 
TARDIVE : 
taille normale 
jusqu’a 3-4 ans, 
tronc court, 
platyspondylie 
avec bombement 
median, petite 
tete femorale. 



Figure 2. 

PSEUDO- 
ACHONDRO- 
PLASIE: inflexion 
de la croissance 
vers 2 ans, main 
tres courte, 
deformation 
des membres 
inferieurs, 
hyperlaxite 
ligamentaire. 



Figure 3. 

PSEUDO- 

ACOSTEOGENESE 

IMPARFAITE : 

fractures, 

deformations 

osseuses, 

dentinogenese 

imparfaite, 

sclerotiques 

bleutees. 


licale, parfois inguinale, et la peau 
devient infiltree. 

Les deformations progressives du 
squelette peripherique (membres) 
peuvent faire evoquer en premier 
lieu les enchondromatoses, la mala- 
die des exostoses multiples , 6 les 
rachitismes. 

Limitation articulaire, 
douleurs 

La constatation de limitations arti- 
culaires, d’autant plus s’il existe une 


atteinte de la croissance, peut orien- 
ter vers plusieurs maladies osseuses 
constitutionnelles. Ces limitations 
sont souvent douloureuses et entrai- 
nent des limitations fonctionnelles 
importantes. Les dysplasies polye- 
piphysaires 7 entrainent en general 
d’abord une boiterie avec une limita- 
tion de la mobilite des hanches, des 
douleurs des genoux et des chevilles. 
II s’agit d’un cadre tres heterogene, 
associe a de nombreux genes, des 
modes d’heredite variable et des 


profils evolutifs tres differents . 8 
Les limitations progressives des 
genoux, des articulations inter- 
phalangiennes associees a une 
cyphoscoliose font rechercher une 
dysplasie pseudorhumato'ide. 

Le groupe des dysplasies acrome- 
liques est souvent mal reconnu. Ces 
pathologies ont en commun une 
petite taille d’apparition progres- 
sive, des limitations articulaires 
avec des mains courtes, une atteinte 
respiratoire progressive et une »> 
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* En cas de fractures 
multiples, surtout 
si elles sont d ages 
differents, il taut 
toujours envisayer 
la maltraitance 
et, en cas de doute, 
hospitaliser I’enfant 
afin de faire un bilan 
objectif sans accuser 
les parents ; on peut 
s’entourer d’un avis 
d’expert pour eviter 
les signalements 
abusifs qui laissent 
des cicatrices 
irreparables a I’enfant 
et son entourage. 


peau epaisse et infiltree. Chacune a 
egalement des signes propres per- 
mettant de les distinguer. 

Luxations articulaires 
multiples, entorses 
a repetition et hyperlaxite 
articulaire 

Ce signe frequent est la porte d’en- 
tree pour certaines maladies os- 
seuses constitutionnelles. Une 
hyperlaxite isolee avec une grande 
taille, une peau fine et transparente, 
des hematomes faciles et parfois 
une dysplasie valvulaire cardiaque 
orientent vers les syndromes d’hy- 
permobilite articulaire familiaux 
et le syndrome d’Ehlers-Danlos. Le 
groupe large et tres rare des syn- 
dromes avec dislocations multiples 
comporte principalement les syn- 
dromes de Larsen, de Desbuquois, 
les atelosteogeneses, et une fois en- 
core la dysplasie diastrophique. 


Dans ces pathologies, on retrouve 
l’association variable de luxations 
congenitales (hanches, genoux, pieds 
bots), des anomalies des extremites, 
une fente palatine ou un syndrome 
de Pierre Robin, un deficit statural 
et une possible atteinte respiratoire 
par tracheomalacie. 

Certaines collagenopathies de 
type II comme le syndrome de 
Stickler comportent une hyperlaxite 
distale avec de possibles entorses 
a repetition et une myopie. 

Fractures multiples 

La survenue de fractures frequentes 
pour des traumatismes moderes 
oriente avant tout vers les maladies 
avec augmentation de la transpa- 
rence osseuse. L’osteogenese impar- 
faite (maladie des os de verre) en est 
la plus frequente (1/10 000 nais- 
sances). 9 Dans sa forme classique, 
elle associe aux fractures des sclero- 


RESUMI QUAND PENSER 
A UNE MALADIE OSSEUSE 
CONSTITUTIONNELLE ? 

Les maladies osseuses constitutionnelles 
constituent un groupe heterogene d’affections 
entraTnant de fagon variable : une anomalie de 
croissance, des deformations osseuses, des 
limitations et/ou une hypermobilite articulaire, 
des douleurs, une fragility osseuse et/ou des 
elements dysmorphiques de la sphere cra- 
nio-faciale et des extremites. L'examen clinique, 
les radiographies avec le bilan phosphocalcique 
permettent d'orienter le diagnostic. La prise en 
charge de ces pathologies est le plus souvent 


symptomatique, conjuguant des antalgiques, de 
la kinesitherapie, et des prises en charge or- 
thopediques fonctionnelles et/ou chirurgicales. 
La consultation de genetique est indispensable 
pour affirmer le diagnostic, eventuellement 
proposer I'etude moleculaire adequate, parler 
du conseil genetique et proposer les grandes 
lignes de prise en charge. 

SUMMARY WHEN TO THINK 
OF A CONSTITUTIONAL RONE 
DISEASE? 

Constitutional bone diseases are a heteroge- 
nous group of disorders, variably causing: 


growth anomalies, joint limitation and/or hy- 
permobility, pain, bone frailty and/or dysmor- 
phic elements in the craniofacial sphere and 
the extremities. Clinical examination, radio- 
graphies with a phosphocalcic test allow to 
guide the diagnosis. Medical therapy for these 
pathologies is most of the time symptomatic, 
combining painkillers, kinesitherapy, and 
functional and/or surgical orthopedic treat- 
ment. Genetic consultation is essential to 
confirm the diagnosis, possibly suggest the 
adequate molecular analysis, discuss the 
genetic counselling and suggest an outline of 
medical therapy. 


REFERENCES 

Genin G. In Anomalies 
osseuses Constitutionnelles. 
Suramps Medicale 2008. 
Warman ML, Cormier-Daire V, 
Hall C, et al. Nosology 
and classification of genetic 
skeletal disorders: 2010 
revision. Am J Med Genet A 
201 1 ;155A:943-68. 

Prieur AM, Bader-Meunier B, 
Quartier P, Glorion C. 
Expression articulaire des 
maladies constitutionnelles. 


In Maladies systemiques 
et articulaires en rhumatologie 
pediatrique. Paris: Flammarion 
2009:400-46. 

Genevieve D, Le Merrer M, 
Feingold J, Munnich A, 
Maroteaux P, Cormier-Daire V. 
Revisiting metatropic dysplasia: 
presentation 
of a series of 19 novel 
patients and review 
of the literature. Am J Med 
Genet A 2008;146A:992-6. 
Baujat G, Legeai-Mallet L, 


Finidori G, Cormier-Daire V, 

Le Merrer M. Achondroplasia. 
Best Pract Res Clin Rheumatol 
2008;22:3-18. 

Pannier S, Legeai-Mallet L. 
Hereditary multiple exostoses 
and enchondromatosis. 

Best Pract Res Clin Rheumatol 
2008;22:45-54. 

Unger S, Bonafe L, 
Superti-Furga A. Multiple 
epiphyseal dysplasia: 
clinical and radiographic 
features, differential diagnosis 


and molecular basis. Best 
Pract Res Clin Rheumatol 
2008;22:19-32. 

Cormier-Daire V. Spondylo- 
epi-metaphyseal dysplasia. 
Best Pract Res Clin 
Rheumatol 2008;22:33-44. 
Baujat G, Lebre AS, 
Cormier-Daire V, 

Le Merrer M. Osteogenesis 
imperfecta, diagnosis 
information (clinical 
and genetic classification). 
Arch Pediatr 2008;15:789-91 


tiques bleutees une dentinogenese, 
une hyperlaxite et une peau fine avec 
des hematomes frequents fig. . Les 
radiographies montrent des os wor- 
miens au niveau du crane et une 
transparence osseuse du squelette. 
Le bilan phosphocalcique est normal 
,et la densitometrie osseuse retrouve 
une osteopenie. II existe une large 
variability phenotypique, en termes 
de severity (des formes letales aux 
formes mineures) et en termes de 
signes associes. 

L’hypophosphatasie est un autre 
cadre de fragility osseuse de gravite 
tres variable, liee a un trouble de la 
mineralisation. Elle est caracterisee 
par la presence variable de douleurs, 
de crampes, de fatigue, d’une atteinte 
respiratoire, d’une chute prematuree 
des dents, d’une deformation pro- 
gressive des membres, du thorax et 
du rachis. Le taux bas des phospha- 
tases alcalines est la caracteristique 
majeure orientant vers le diagnostic, 
d’autant plus s’il existe une tendance 
a l’hypercalcemie et l’hyperphospha- 
tasie. 

On doit citer les maladies avec aug- 
mentation de la densite osseuse, 
principalement la pycnodysostose, 
les osteopetroses, et la dysplasie 
cranio-metaphysaire. Ces patho- 
logies sont aussi pourvoyeuses de 
fractures consolidant avec difficulty. 
Le diagnostic est souvent propose 
selon l’aspect radiologique.* 

DES SYMPTOMES EVOCATEURS 
NOMBREUX 

Le diagnostic est oriente par une 
analyse clinique (comprenant l’in- 
terrogatoire sur les antecedents 
familiaux) et radiologique fine. Le 
bilan phosphocalcique, et eventuel- 
lement la densitometrie osseuse 
sont des outils precieux qui per- 
mettent d’etayer les hypotheses 
diagnostiques. La collaboration avec 
les equipes de genetique, de radiolo- 
gie, d’endocrinologie, de rhumatolo- 
gie, de neurochirurgie est essentielle 
pour confirmer le diagnostic, indi- 
quer les etudes moleculaires et le 
conseil genetique et proposer une 
prise en charge therapeutique 
medico- chirurgicale adaptee. © 
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